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 CINCA 症候群/NOMID においては、約 6 割の患者では NLRP3 遺伝子に
germline 変異が認められるが、残りの患者では germline 変異は認められず、変









い、MWS が疑われるが Sanger 法にて germline 変異を認めなかった患者を日本
から 23人、スペインから 33人リクルートした。これらの患者に対し次世代シー
クエンサーを用いて体細胞モザイクの検索を行ったところ、56人中 7人（12.5%）






















 Cryopyrin-associated periodic syndrome（CAPS）の大多数では、NLRP3
遺伝子の機能獲得型変異により IL-1βの過剰産生が惹起され、炎症を生じる。
重症型である CINCA 症候群/NOMID では、NLRP3 体細胞モザイクで発症す
ることが報告されていたが、他の表現型での報告はなかった。本研究では、中
間型である Muckle-Wells 症候群（MWS）について、臨床的に MWS と考えら
れるが germline 変異を認めない症例を日本・スペインから集め、次世代シー
ケンサーを用いて NLRP3 体細胞モザイクの検索を行った。結果、56 人中 7 人
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